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RESUMEN 
 
Según  la  Organ izac ión  Mund ia l  de  la  Sa lud  (OMS),  l a  Sa lud  no  
so lo  es  la  ausenc ia  de  en fe rmedad,  s ino  e l  comp le to  b ienes ta r  
f ís ico ,  men ta l  y  soc ia l  de  las  pe rsonas,  pe ro  en  nues t ro  pa ís  las  
en fe rmedades  comp le jas  y  de  a l to  cos to  t ienen  un  espac io  
ex t remadamente  reduc ido  como es  e l  caso  de  las  en fe rmedades 
hué r fanas  que  nos  es tán  inc lu idas  den t ro  de l  p lan  ob l iga to r io  de  
sa lud ,  hac iendo es to  que  la  pe rsonas  que  las  padecen  tengan 
escasas  pos ib i l idades  de  recupe rarse  o  a l  menos  de  con ta r  con  
un  t ra tam ien to  que  les  ayude  a  sob re l leva r las  y  pode r  v i v i r  
re la t i vamen te  de  una  manera  d igna ,  es  po r  es to  que  nos  
sen t imos  con  la  ob l igac ión  de  rea l i za r  es te  p royec to  buscando 
busca r  las  he r ram ien tas  ju r íd icas  y   e l  respa ldo  po l í t i co ,  para  
pode r  hace r  rea l idad  e l  sueño  de  muchos  de  nues t ros  
compat r io tas .  
 
 
 
 
 
 
 
  
ABSTRACT  
 
Acco rd ing  to  the  W or ld  Hea l th  Organ iza t ion  (W HO),  Hea l th  is  no t  
on ly  the  absence  o f  d i sease  bu t  comp le te  phys ica l ,  menta l  and  
soc ia l  i n tegra t ion  o f  peop le ,  bu t  in  ou r  coun t ry  comp lex  d i seases 
and  h igh  cos t  a re  ext reme ly  c ramped  as  i s  the  case  o f  o rphan 
d iseases  tha t  we  a re  inc luded  wi th in  the  compu lso ry  hea l th  p lan ,  
mak ing  them the  peop le  who  have  them have  l i t t le  oppo r tun i t y  to  
recove r  o r  a t  leas t  have  a  t rea tmen t  to  he lp  them cope  and  to  
l i ve  re la t i ve ly  a  d ign i f i ed  manner ,  tha t  i s  why we  fee l  the  
ob l iga t ion  to  car ry  ou t  th is  p ro jec t  l ook ing  to  f ind  the  lega l  too ls  
and  po l i t i ca l  suppo r t  in  o rde r  to  rea l i ze  the  d ream o f  many o f  our  
coun t r ymen.  
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ENFERMEDADES HUERFANAS SIN APOYO EN COLOMBIA  
 
1.1  FORMULACION DEL PROBLEMA 
 
INCLUSION DE LAS ENFERMEDADES HUERFANAS EN PLAN 
OBLIGATORIO DE SALUD COLOMBIANO.  
 
Las  en fe rmedades  hué r fanas  son  de f in idas  como aque l las  
c rón icamente  deb i l i t an tes ,  g raves ,  que  amenazan  la  v ida  y  con  
una  p reva lenc ia  menor  de  1  po r  cada  10 .000  pe rsonas ;  se  
en tende rán  inc lu idas  den t ro  de  es tas  en fe rmedades  las  
en fe rmedades  u l t ra  hué r fanas ,  cuya  p reva lenc ia  se rá  menor  de  1  
po r  cada  50 .000  pe rsonas .   
Las  en fe rmedades  hué r fanas  po r  tene r  o r igen  genét i co ,  no  son  
curab les ,  pe ro  s í  se  puede  me jo ra r  y  con t ro la r  e l  de te r io ro  f í s ico  
de  los  pac ien tes  que  las  padecen ,  es  dec i r ,  que  su  t ra tam ien to  
es  pa l ia t i vo ,  pa ra  la  Organ izac ión  Mund ia l  de  la  Sa lud  los  
cu idados  pa l ia t i vos  se  de f inen  po r  los  en foques  as is tenc ia les  
que  me jo ran  la  ca l idad  de  v ida  de  los  pac ien tes  y  sus  fami l ias  
cuando  es tos  se  ven  en f ren tados  a  los  p rob lemas  asoc iados  con  
en fe rmedades  a menazantes  pa ra  la  v ida .  Es te  en foque  se  
rea l i za  a  t ravés  de  la  p revenc ión  y  e l  a l i v io  de l  su f r im ien to  por  
med io  de  la  iden t i f i cac ión  temprana  e  impecab le  eva luac ión  y  
t ra tamien to  de l  do lo r  y  o t ros  p rob lemas  f ís icos ,  ps ico lóg icos  y  
esp i r i tua les .   
Por  o t ra  par te  según  e l  ins t i tu to  de  cánce r  de  Es tados  Un idos  
Los  cu idados  pa l ia t i vos  son  un  concep to  de  la  a tenc ión   a l  
pac ien te  que  inc luye  a  p ro fes iona les  de  la  Sa lud  y  a  vo lun ta r ios  
que  p ropo rc ionan  apoyo  méd ico ,  ps ico lóg ico  y  esp i r i tua l  a  
en fe rmos  te rm ina les  y  a  sus  se res  que r idos .  Los  cu idados 
pa l ia t i vos  ponen  e l  én fas is  en  la  ca l idad  de  v ida ,  es  dec i r ,  en  la  
paz ,  l a  comod idad  y  la  d ign idad .  Una  de  las  metas  p r inc ipa les  de  
los  cu idados  pa l ia t i vos  es  e l  con t ro l  de l  do lo r  y  de  o t ros  
s ín tomas para  que  e l  pac ien te  pueda  pe rmanece r  lo  más  a le r ta  y  
cómodo pos ib le .   
Los  se rv i c ios  de  cu idados  pa l ia t ivos  es tán  d ispon ib les  para  
pe rsonas  que  ya  no  pueden  benef i c ia rse  de  los  t ra tamien tos  
cura t i vos .  Los  p rogramas de  cu idados pa l ia t i vos  p ropo rc ionan 
serv i c ios  en  va r ias  s i t uac iones:  en  e l  hoga r ,  en  cen t ros  de  
cu idados  pa l ia t ivos ,  en  hosp i ta les  o  en  es tab lec im ien tos  
capac i tados  para  as is t i r  en fe rmos.  Las  fami l ias  de  los  pac ien tes  
son  tamb ién  un  en foque  impor tan te  de  los  cu idados pa l ia t i vos ,  y  
l os  se rv ic ios  es tán  d iseñados  pa ra  p ropo rc iona r les  la  as is tenc ia  
y  e l  apoyo  que  neces i tan  
 
Si tuación  de  las  enfermedades  raras  o  huérfanas  en 
Colombia   
En Co lomb ia  ex is te  abandono  soc ia l  e  i ns t i tuc iona l ,  f ren te  a  los  
pac ien tes  y  las  fam i l ias  que  padecen  las  en fe rmedades 
hué r fanas ,  po r  lo  tan to  son  pac ien tes  hué r fanos  de  t ra tamien to ,  
de  a tenc ión ,  rehab i l i tac ión ,  de  inves t igac ión  y  de  leg is lac ión .   
In fo r tunadamente  no  ex is te  ac tua lmente  en  Co lomb ia  una  
po l í t i ca  púb l i ca  d i r i g ida  desde  e l  M in is te r io  de  la  P ro tecc ión  
Soc ia l ,  que  incen t i ve  la  búsqueda  ac t i va  de  pac ien tes ,  po r  lo  
cua l  desde  es te  p royec to  de  ley  busca  una  con junc ión  de  
vo lun tades  y  una  sumato r ia  de  es fuerzos  que  inc luyen  a l  
Gob ie rno  Nac iona l ,  la  indus t r ia  f a rmacéut ica ,  las  empresas 
p res tado ras  de  sa lud ,  las  ins t i tuc iones  p res tad o ras  de  se rv i c ios  
de  sa lud ,  las  asoc iac iones  de  pac ien tes ,  la  academia ,  los  en tes  
te r r i to r ia les ,  e l  Congreso  de  la  Repúb l ica  y  l os  en tes  de  con t ro l ,  
pa ra  que  ba jo  la  coo rd inac ión  de  unas  acc iones emprend idas  
desde  e l  M in is te r io  de  la  P ro tecc ión  Soc ia l  se  g eneren  acc iones 
pos i t i vas  que  me jo ren  la  ca l idad  de  v ida  de  los  pac ien tes .   
Las  en fe rmedades  ra ras  o  hué r fanas  son  conoc idas  po r  su  a l to  
cos to  pe ro  no  es tán  cub ie r tas  po r  e l  s i s tema de  sa lud .  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
1.2  PLANTE AMIENTO DEL PROBLEMA  
 
Las  en fe rmedades  ra ras  o  hué r fanas  po r  su  d i f í c i l  d iagnóst ico ,  
escaso  t ra tam ien to  y  e l  a l to  p rec io  de  los  med icamentos  se  
cons ide ran  de  a l to  cos to ,  y  de  g ran  impacto  económico  pa ra  e l  
s i s tema  de  sa lud ,  ya  que  imp l i ca  la  as ignac ión  mucho  más  a l ta  
de  recu rso s ,  f ren te  a  los  que  se  as ignan  a  los  usua r ios  po r  
med io  de  la  un idad  po r  cap i tac ión  UPC,  un idad  de  as ignac ión  
es tab lec ida  para  la  a tenc ión  de  la  pob lac ión  co lomb iana ,  por  lo  
cua l  l as  en fe rmedades  ra ras  o  hué r fanas  no  puede  se r  a tend idas  
usando  la  m isma  fue n te  de  recu rsos  de l  S is tema  Soc ia l  de  
Segur idad  en  Sa lud ,  ya  que  gene ra r ía  un  des f inanc iamien to  de  
las  metas  de  cobe r tu ra  un iversa l ,  n i  tampoco puede se r  med ida  
ba jo  los  pa rámet ros  de  cos to  e fec t i v idad  con  los  que  se  eva lúa  
los  cos tos  en  sa lud  de  las  en fe r medades,  s ino  a  t ravés  de l  
concep to  de  ren tab i l idad  soc ia l ,  responsab i l idad  soc ia l  y  
so l ida r idad .   
Po r  o t ra  pa r te  a lgunas  en fe rmedades  de  a l to  cos to  han  logrado  
ser  reconoc idas  en  su  a tenc ión  a  t ravés  de  d ive rsas  in ic ia t i vas  
regu la to r ias  y  se  han  ev idenc ia do  me jo ras  sus tanc ia les  para  los  
ac to res  de l  s i s tema  y  pac ien tes ,  ta les  como la  rec ien te  re fo rma 
en  sa lud ,  (Ley  1122  de  2007 )  es tab lec ió ,  que  en  los  casos  en  los  
que  se  requ ie ran  med icamen tos  no  cub ie r tos  po r  e l  p lan  bás ico ,  
e l  CTC t iene  po tes tad  pa ra  su  a u to r i zac ión ,  ag i l i zando  as í  los  
t rám i tes  y  p lazos  asoc iados  a  las  tu te las  con  recobro  a l  Fondo 
de  So l idar idad  y Garan t ías  (Fosyga ) .   
Además  la  re fo rma  a l  s i s tema  de  Segu r idad  Soc ia l  es tab lec ió  la  
p ro tecc ión  a l  usua r io  po r  pos ib les  demoras  f ren te  de  las  
En t idades  P res tado ras  de  Sa lud ,  ya  que  s i  una  EPS no  es  ráp ida  
en  e l  t rámi te  y  e l  usua r io  se  ve  ob l igado  a  recu r r i r  a  una  tu te la ,  
só lo  e l  50% de l  recob ro  se rá  cub ie r to  po r  l a  tu te la  y  e l  o t ro  50% 
po r  la  EPS,  los  p roced im ien tos  de  a l to  cos to  co r responden  a  
cero  pun to  t res  (0 ,3 )  po r  c ien to  de  las  a tenc iones  de l  POS pero  
pueden  represen ta r  más  de l  ca to rce  (14 )  po r  c ien to  de l  gas to  
méd ico .   
 
Las  en fe rmedades  de  a l to  cos to  han  s ido  de f in idas  med ian te  la  
Reso luc ión  número  5261  de  1994 de l  M in is te r io  de  Sa lud ,  y  en  l a  
Ley  100  se  c las i f i can  como t ra tam ien tos  pa ra  en fe rmedades 
ru inosas ,  ca tas t ró f i cas  o  de  a l t o  cos to ,  las  s igu ien tes :   
T ra tamien to  qu i rú rg ico  pa ra  en fe rmedades  d e  o r igen  genét ico  o  
congén i to .  
T ra tamien to  con  qu im io te rap ia  y  rad io te rap ia  pa ra  e l  cánce r .  
Reemp lazos  a r t icu la res .  Los  más  comune s  son  los  de  cadera  y  
rod i l la .  
T ra tamien to  méd ico  qu i rú rg ico  para  e l  pac ie n te  que  su f re  un  
t rauma mayor .  
T rasp lan tes  de  ó rganos  y  t ra tamien tos  por  med io  de  d iá l i s is  para  
casos  de  Insu f ic ienc ia  Rena l  Crón ica .   
T ra tamien tos  pa ra  e l  S IDA y  sus  pos ib les  compl i cac iones.   
T ra tamien to  qu i rú rg ico  pa ra  las  personas que  su f ren  
en fe rmedades  de l  co razón  y  pa ra  qu ienes  p resen tan  de f i c ienc ias  
en  e l  s is tema ne rv ioso  cen t ra l .   
De  lo  an te r io r  podemos conc lu i r  que  s i  b ien  e l  a l to  cos to  inc luye  
las  en fe rmedades  que  po r  su  a l ta  demanda  de  recu rsos  
requ ie ren  mecan ismos  espec ia les  de  cob ro ,  su  f inanc iam ien to  y  
a tenc ión  se  fundamen ta  en  conoc im ien to  y  adm in is t rac ión  
adecuada  de  los  ins umos,  p roced im ien tos  y  se rv i c ios ,  va r iab les  
de  cos tos ,  que  pa ra  e l  caso  de  las  en fe rmedades  ra ras  o  
huér fanas  no  son  conoc idas .  De lo  an te r io r  podemos tomar  las  
s igu ien tes  conc lus iones :   
1 .  So lo  se  puede da r  a tenc ión  a  los  pac ien tes  que  cuentan  con  
t ra tamien to  conoc ido .   
2 .  E l  Gob ie rno  Nac iona l  debe  se r  e l  pagado r  so l idar io  de  es tas  
en fe rmedades  ya  que  po r  sus  carac te r ís t i cas  de  no  es ta r  
i nc lu idas  en  e l  P lan  ob l iga to r io  de  sa lud  y  e l  se r  exces ivamente  
cos tosas  no  pueden  i r  con  ca rgo  de  recu rsos  n i  a l  s i s tem a,  n i  a  
l as  empresas p res tado ras  de  se rv ic ios  de  sa lud .   
3 .  Es  impor tan te  imp lementa r  mecan ismo  de  incen t ivos  d i r i g idos  
a  La  búsqueda  ac t i va  de  pac ien tes  
incen t i vos  a  la  inves t igac ión  c l ín ica  
Incen t i vo  pa ra  que  los  pac ien tes  se  unan en  asoc iac iones  
Incen t i vos  pa ra  ba ja r  los  cos tos  de  los  med icamentos  a  t ravés  
de  compras  d i rec tas  de l  Min is te r io  de  la  P ro tecc ión  y  a  los  en tes  
de  regu lac ión  pa ra  dar  ag i l idad  en  los  t rámi tes  de  l legada  a  una  
mayor  o fe r ta  fa rmacéut ica  de  med icamentos  hué r fanos .   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
2.  DELIMITACIONES 
 
Número  de  pac ien tes  en  Co lomb ia  con  en fe rmedades hué r fanas   
En  Co lombia  no  ex is te  una  base  de  da tos  de  los  pac ien tes  que  
han  s ido  e fec t i vamente  d iagnost icados  por  padece r  
en fe rmedades  ra ras ,  aunque  se  es t ima  que  pod r ían  se r  más de  
t res  m i l l ones  de  en fe rmos ,  por  lo  cua l  e l  número  exac to  de  
pac ien tes  so lo  se  logra  ob tene r  por  med io  de  los  reg is t ro  de  los  
t ra tamien tos  que  hoy  se  pagan  a  t ravés  de l  f ondo  de  so l idar idad  
y  ga ran t ía  ba jo  la  f i gu ra  de  recobro  que  ins tau ran  las  EPS y  que  
p rov ienen  de l  cump l im ien to  de  una  o rden  de  cump l im ien to  
con ten ida  en  un  fa l lo  de  tu te la .   
Da tos  de  en fe rmedades  hué r fanas que  t ienen  pago  v ía  recob ro  
de l  Fosyga :  
H ipo t i ro id i smo congén i to ,  
La  h iperco les te ro lem ia  fami l i a r  
F ib ros is  qu ís t i ca  
En fe rmedades  l i sosomales  
Defec to  en  e l  metabo l i smo  de  los  g lucosam inog l i canos  
Mucopo l i saca r idos is  t ipos  I ,  I I ,  I I I ,  IV ,  V I  y  V I I  
Po r f i r ia  
Cánceres  ra ros  
Defec to  en  e l  metabo l ismo  de l  g lucógeno  
Enfe rmedad de  Pompe  
Defec to  en  e l  metabo l ismo  de  los  com ponentes  de  los  
es f ingo l íp idos  
En fe rmedad de  N iemann -P ick  
En fe rmedad de  Fab ry  
En fe rmedad de  Fa rbe r  
En fe rmedad de  Gauche r  t ipos  I ,  I I  y  I I I  
Gangl ios idos is  t ipos  I ,  I I  y  I I I  
En fe rmedad de  Tay-Sachs t ipos  I ,  I I  y  I I I  
En fe rmedad de  Sandhof f  
En fe rmedad de  K rabbé  
Leucod is t ro f ia  m etac romát ica  t ipos  I ,  I I  y  I I I  
De fec to  en  e l  m etabo l ismo  de  los  po l ipép t idos  
P icnod isos tos is  
Defec to  en  e l  metabo l ismo  o  en  e l  t ranspo r te  de  co les te ro l ,  
és te res  de  co les te ro l  o  l íp idos  comp le tos   
L ipo fusc inos is  neu rona l  ce ro idea  t ipos  I ,  I I ,  I I I  y  IV  
Mú l t ip les  de f ic ienc ias  de  enz imas l i sosoma les  
Ga lac tos ia l idos is  
Muco l ip idos is  t ipos  I I  y  I I I  
De fec tos  en  e l  t rans po r te  
Muco l ip idos is  t ipo  IV  
C is t inos is  
En fe rmedad in fant i l  de  depós i to  de  ác ido  s iá l i co  (En fe rmedad  de  
Sa l la )  
Ostepgenes is i  imper fec ta  
Te ra togen ica  
S ind rome de  K l ippe l -  T renaunay  
 
 
Pa ra  desa r ro l la r  e l  d iagnós t i co  de  la  s i tuac ión  de  los  pac ien tes ,  
d iagnóst ico  t ra tam ien to  e  inves t igac ión  de  las  en fe rmedades 
hué r fanas  e l  doc to r  Lu is  A le jand ro  Ba r re ra  d i rec to r  de l  ins t i tu to  
de  e r ro res  inna tos  a l  me tabo l i smo,  desa r ro l ló  las  s igu ien tes  
conc lus iones .   
Hay a l rededo r  de  6 .000  y  7 .000  en fe rmedades  c las i f i cadas  ra ras  
o  hué r fanas,  son  g raves ,  c rón icas  y  p rogres ivas .   
Las  en fe rmedades  ra ras  o  huér fanas  son  en fe rmedades  de  in ic io  
en  la  in fanc ia  y  causan d iscapac idades g raves .   
Las  en fe rmedades  ra ras  o  hué r fanas  son  aque l las  con  una  
morb i l idad   
Insu f i c ien te  pa ra  consegu i r  que  su  t ra tamien to  sea  ren tab le .   
En t re  los  p rob lemas  más  f recuentes  que  gene ran  son  en  e l  
d iagnóst ico ,   
T ra tamien tos  p rob lemas  ps ico lóg icos  de  pa re jas  económicos  
d isc r im inac ión ,  sob rep ro tecc ión  a l  h i jo ,  abandono a l  hoga r ,  
abo r tos .   
La  cas i  t o ta l i dad  de  los  exámenes de  d iagnóst ico  no  es tán  
cub ie r tos  po r  e l  p lan  ob l iga to r io  de  sa lud .   
No  hay  su f ic ien tes  labo ra to r ios  para  responde r  a  las  ex igenc ias  
de  un  examen  de  u rgenc ia ,  debe r ía  es tab lece rse  una  red  
nac iona l  de  labo ra to r ios  pa ra  es tas  en fe rmedades.   
Debe r ía  es tab lece rse  una  red  nac iona l  de  labo ra to r ios  para  
a tende r  es tas  en fe rmedades .  Dent ro  de  las  d i f i cu l tad es  que  
en f ren tan  los  pac ien tes  f ren te  a l  d iagnós t i co ,  e l  doc to r  Lu is  
A le jand ro  Bar re ra  des taca .   
E l  d iagnós t i co  se  puede  de morar  has ta  ve in te  años o  más.  
Se  compl i ca  e l  pac ien te  po r  f a l ta  de  un  adecuado  t ra tamien to .  
Pé rd ida  de  con f ianza  en  la  med ic ina .  
Te rminan  en  med ic inas  a l t e rna t i vas .  
Los  p rob lemas  asoc iados a  la  demora  en  e l  d iagnóst i co   
D isminuc ión  de  la  au toes t ima  
Sen t im ien to  de  cu lpa  de  los  pad res  
Sob reca rga  económica  
T ra tamien tos  innecesa r ios  o  no  e fec t i vos .  
Pé rd ida  de  d ine ro  y  de  t iempo.   
Muchas s i guen s in  d iagnós t i co   
Los  p rob lemas  asoc iados a l  t ra tam ien to  en t re  o t ros  son :   
A lgunas t ienen  t ra tamien to  d ie ta r io ,  o t ras  t ienen  mane jo  
s in tomát ico  pe ro  no  t ienen  cu ra   
O t ras  requ ie ren  med ic inas  de  a l to  cos to .   
Po r  o t ra  pa r te  e l  doc to r  Bar re ra  seña la  que  t amb ién  f ren te  a l  
t ra tamien to  se  p resen tan  los  s igu ien tes  p rob lemas.   
Las  Empresas  P romoto ras  de  Sa lud  con  f recuenc ia  responden  
que  no  es tán  ob l igadas a  sum in is t ra r los  pues  no  es tán  
d ispon ib les  en  e l  pa ís .   
Las  EPS no  se  hacen cargo  de  su  impor tac ión ,  e l  re embo lso  es  
compl icado  y  demorado .   
El  m in is te r io  ha  tomado  med idas  muy impor tan tes ,  ha  emi t ido  e l  
Dec re to  481  inc luyendo más de  70  med icamen tos  v i ta les  no  
d ispon ib les  pa ra  ag i l i za r  su  impor tac ión ,  pe ro  es to  no  depende  
so lamente  de l  inv ima s ino  de  la  aduana  e  Incomex.   
E l  doc to r  J im  C loyd  d i rec to r  de l  cen t ro  de  inves t igac ión  pa ra  las  
en fe rmedades  hué r fanas  de  la  un ive rs idad  de  M inesso ta ,  a f i rma 
en  su  es tud io  sob re  las  opo r tun idades  pa ra  los  cen t ros  de  
inves t igac ión3 [3 ] [3 ]  que  en  Estados  Un idos  desde  que  se  a p robó  
en  1983  la  no rmat i v idad  pa ra  en fe rmedades  ra ras  o  hué r fanas  se  
han  ap robado  c l ín i camen te  1 .800  t ra tamien tos  y  e l  depa r tamento  
regu la to r io  pa ra  a l imentos  y  d rogas  FDA se  han  ap robado  319  
med icamen tos  hué r fanos.   
En  Co lomb ia  no  se  ha  incen t i vado  la  inv es t igac ión  c ien t í f i ca  que  
p romueva  la  comprens ión  de  las  en fe rmedades  hué r fanas ,  la  
f a l t a  de  in fo rmac ión  con t inua ,  no  pe rmi te  que  Co lombia  se  
inse r te  en  las  redes  in te rnac iona les  que  compar ten  bases  de  
da tos  sob re  pac ien tes ,  t ra tam ien tos ,  ensayos  c l ín icos ,  avances 
fa rmacéut icos  e  ins t rucc ión  de l  pe rsona l  san i ta r io  co lombiano  
l íde res  en  e l  mane jo  loca l  de  las  en fe rmedades  ra ras  o  
hué r fanas  a  pa r t i r  de l  ap rend iza je  de  las  expe r ienc ias  
in te rnac iona les ,  además  la  f ragmen tac ión  de  in fo rmac ión  
c ien t í f i ca  pa ra  la  inves t igac ión  no  pe rm i te  a l  pe rsona l  de  
inves t igac ión  loca l  remi t i r  de  forma  temprana  a  fuen tes  de  
l íde res  c ien t í f i cos  con  amp l ia  t rad ic ión .   
Es  de  des taca r  que  en  e l  mundo  ex is ten  numerosas expe r ienc ias  
de  pa íses  que  le  aposta ron  a  la  inves t igac ión  c ien t í f i ca  y  
cons t i tuyen  hoy  e jemplos  ex i tosos  ta les  como:   
F ranc ia  que  t i ene  e l  G IS ins t i tu to  de  en fe rmedades ra ras  o  
hué r fanas  y  la  agenc ia  nac iona l  para  la  inves t igac ión .   
A leman ia  ins t i tu to  de  en fe rmedades  hué r fanas  de l  M in is te r io  
Fede ra l  pa ra  la  inves t igac i ón   
España  Ins t i tu to  de  sa lud  Car los  I I I  
Bé lg ica  Ins t i tu to  de  fondos na c iona les  pa ra  la  inves t igac ión  
I ta l ia  Ins t i tu to  nac iona l  de  sa lud .  
I s rae l  Ins t i tu to  nac iona l  de  sa lud .  
Pa íses  ba jos  o rgan izac ión  de  inves t igac i ón  y  desa r ro l l o  pa ra  la  
Sa lud .  
Tu rqu ía  con ce jo  de  inves t igac ión  c ien t í f i ca  y  tecno lóg ica  
 
Es tos  ins t i tu tos  es tán  un idos  a  t ravés  de l  p rograma  E  Rare ,  
como ne twork ing  research  p rogrames on  ra re  d iseases in  Europe  
con  e l  ob je t i vo  de  coord ina r  los  p rogramas  nac iona les  y  
reg iona les  conso l idando  un  s is tema  de  in te rcambio  de  
in fo rmac ión ,  me jo res  p rác t i cas  pa ra  la  a tenc ión ,  en t renam ien to  y  
ap l icac ión  de  las  ca r tas  de  recomendac iones de  la  Un ión  
Eu ropea en  sa lud .   
Dent ro  de l  p resen te  p royec to  de  ley ,  encon t ramos los  
med icamen tos  hué r fanos,  pa ra  hace r  c la r i dad  f ren te  a  la  
p resen te  denominac ión ,  inmersos  en  e l  p resen te  a r t icu lado ,  son  
aque l los  fá rmacos ,  apa ra tos ,  agen tes  b io lóg icos  o  p roductos  
d ie té t i cos  usados  pa ra  t ra ta r  en fe rmedades ,  tan  ra ras ,  que  
a fec tan  a  1  po r  cada  10 .000  pe rsonas.  E l  a r t í cu lo  noveno  ( 9 ° ) ,  
hace  es t r i c tamente  re fe renc ia ,  a  l os  med icamentos  huér fanos,  
es tab lece  la  f acu l tad  que  se  le  o to rga  a l  M in is te r io  de  la  
p ro tecc ión  soc ia l ,  para  poner  en  marcha  un  s i s tema  cen t ra l i zado  
de  negoc iac ión  y  compra ,  con  e l  f in  de  pe rm i t i r  en  a ras  de  la  
equ idad  que  aque l los  pac ien tes  que  padecen  en fe rmedades 
hué r fanas ,  log ren  tene r  acceso  a  d ichos  med icamentos ,  con  
p ron t i t ud  y  economía .   
Es tos  med icamentos  hué r fanos,  su  t ra tamien to  es  para  
en fe rmedades ,  l as  cua les ,  e l  ochen ta  (80 )  % son  de  o r igen  
gené t i co  y  mu y f recuentes  en  Neuroped ia t r ía  pues  e l  c incuenta  
(50 )  % apa recen  en  edad  in fan t i l .  La  m i tad  de  es tos  p rocesos 
a fec tan  a l  s i s tema  ne rv ioso  s in  que  gene ra lmente  ex is tan  
métodos  p reven t i vos  y /o  te rapéut i cos .  (Ext rac to  tomado  de  
Rev is ta  de  Neuro log ía ,  Vo l .  33 ,  num.  3 ,  www. revneuro l .com)   
 
 
 
 
 
 
  
 
3.  JUSTIFICACIÓN 
 
 
Se  busca  que  se  reconozcan  en fe rmedades hué r fanas den t ro  de  
las  denominadas de  a l to  cos to  o  ca tas t ró f icas  y  que  se  tomen 
las  acc iones  necesa r ias  pa ra  la  a tenc ión  en  sa lud  de  los  
en fe rmos  que  las  padecen,  con  e l  f i n  de  me jo ra r  la  ca l idad  y  
expec ta t i va  de  v i da  de  los  pac ien tes ,  en  cond ic iones  de  
d ispon ib i l idad ,  equ i l ib r io  f inanc ie ro ,  acces ib i l idad ,  acep tab i l i dad  
y  es tánda res  de  ca l idad ,  en  las  fases  de  p romoc ión ,  p revenc ión ,  
d iagnóst ico ,  t ra tam ien to  y  rehab i l i tac ión .   
Que se  reconozcan   de  las  en fe rmedades  hu é r fanas  como asunto  
de  in te rés  nac iona l .  E l  Gob ie rno  Nac iona l  reconoce rá  de  in te rés  
nac iona l  las  en fermedades  hué r fanas  pa ra  ga ran t i za r  e l  acceso  
a  los  se rv ic ios  de  sa lud ,  t ra tamien to  y  rehab i l i tac ión  a  las  
pe rsonas  que  se  d iagnost iquen  con  d ichas  en fe rmed ades,  con  e l  
f in  de  benef ic ia r  e fec t i vamente  a  es ta  pob lac ión  a  t ravés  de  los  
d i f e ren tes  p lanes ,  p rogramas  y  es t ra teg ias  de  in te rvenc ión  en  
sa lud ,  em i t idas  po r  e l  M in is te r io  de  la  P ro tecc ión  Soc ia l .   
Un ive rsa l idad .  E l  Es tado  p ropenderá  po r  me jo ra r  la  ca l id ad  de  
todas  las  pe rsonas  que  padecen en fe rmedades  hué r fanas  y  u l t ra  
hué r fanas .   
So l ida r idad .  La  soc iedad  en  gene ra l ,  las  o rgan izac iones,  
i ns t i tuc iones ,  la  f am i l ia  y  demás en tes  espec ia l i zados  nac iona les  
e  in te rnac iona les ,  buscarán  con jun tamente  p romover  la s  
acc iones  pos i t i vas  pa ra  p reven i r ,  p romover ,  educa r  sob re  las  
en fe rmedades  hué r fanas  y  p ro tege r  los  derechos de  todas  las  
pe rsonas  que  padecen d ichas  en fe rmedades.   
Co r responsab i l idad .  La  fami l ia ,  la  soc iedad  y  e l  Es tado  son  
cor responsab les  en  la  ga ran t ía  de  los  de rechos  de  los  pac ien tes  
que  padecen  en fe rmedades  huér fanas  y  p rop ic ia rán  ambien tes  
favo rab les  pa ra  e l los ,  con  e l  f in  de  gene ra r  las  cond ic iones  
adecuadas  tan to  en  e l  ámb i to  púb l ico  como p r i vado ,  que  
perm i tan  de  se r  pos ib le ,  su  pos i t i va  incorporac ión ,  adaptac ión ,  
i n te racc ión  an te  la  soc iedad.   
I gua ldad .   Que  se  p romuevan  las  cond ic iones  pa ra  que  la  
i gua ldad ,  sea  rea l  y  e fec t i va  y  adop ta rá  med idas  a  favo r  de  
todas  las  pe rsonas  que  padezcan  en fe rmedades  hué r fanas,  para  
que  es tas  gocen  de  los  m ismos d e rechos,  l ibe r tades  y  
opo r tun idades  s in  n inguna  d isc r im inac ión  en  e l  acceso  a  los  
serv i c ios .   
De  la  inves t igac ión .  Que  se  es t imu le  a  t ravés  de  los  mecan ismos 
que  pa ra  es to  exp ida  e l  M in is te r io  de  la  Pro tecc ión  Soc ia l ,  ba jo  
la  aseso r ía  de l  Conse jo  Nac iona l  de  Ta len to  Humano  en  Sa lud ,  
de  acue rdo  con  la  Ley  1164  de  2008 ,  los  mecan ismos de  
p romoc ión  y  pa r t ic ipac ión ,  pa ra  la  i nves t igac ión  c ien t í f i ca  de  los  
d iagnóst icos  tempranos  y  pos ib les  med icamen tos ,  t ra tamien tos  
p reven t i vos ,  aspec tos  s ico lóg icos  y  ps iqu iá t r i cos  asoc iados  con  
es tas  en fe rmedades no  so lo  desde  e l  pun to  de  v i s ta  de  los  
pac ien tes  s ino  de  sus  fami l ia res .   
S in  embargo ,  no  es  so lamente  e l  de recho  a  la  Sa lud  es tab lec ido  
con  la  máx ima je ra rqu ía  e l  que  es tá  en  juego .  Tamb ién  lo  es tá  e l  
de recho  a  la  i gua ldad  es tab lec ido  en  e l  a r t í cu lo  13  de  nuest ra  
Cons t i tuc ión  Nac iona l  pues to  que  hoy  en  d ía ,  só lo  t ienen  acceso  
a  es te  t ipo  de  t ra tamien tos  qu ienes  d isponen de l  poder  
adqu is i t i vo  su f ic ien te  o  a  t ravés  de  acc iones jud ic ia les ,  
quedando  s in  n ingún  t ipo  de  a tenc ión  y /o  cobe r tu ra  qu ienes no  
d isponen de  med ios  pa ra  a f ron ta r lo .   
De  es ta  manera ,  e l  p ropós i to  de  es te  p royec to  es  logra r  que  las  
en fe rmedades  hué r fanas  sean  inc lu idas  como tema  de  in te rés  
gene ra l  y  que  qu ienes  la  padecen ,  puedan  se r  a tend idas  y  
cub ie r tas  sus  neces idades ,  a  f in  de  que  e l  de recho  a  la  i gua ldad  
no  se  vea  l im i tado .   
E l  p resen te  p royec to  t iene  por  f ina l i dad  da r  cump l im ien to  rea l  y  
e fec t i vo  a  las  c láusu las  que  ga ran t i zan  e l  de recho  a  la  Sa lud  en  
la  Cons t i tuc ión  Nac iona l .  (Texto  tomado  de  las  d i rec t r i ces  de  la  
o rgan izac ión  mund ia l  de  la  Sa lud )  (Cons t i tuc ión  Nac iona l  de  
Co lombia ,  1991)   
 
  
Aspectos const i tuc iona les  
Se es tab lecen  normas  tend ien tes  a  la  p ro tecc ión  po r  pa r te  de l  
Es tado  a  los  pac ien tes  que  su f ren  en fe rmedades  ra ras  o  
hué r fanas ,  se  fundamen ta  en  e l  derecho  a  la  Sa lud  y  e l  de recho  
a  la  Segu r idad  Soc ia l .   
E l  a r t í cu lo  t rece  (13 )  de  la  Cons t i tuc ión  Po l í t i ca ,  enmarca  la  
i gua ldad  desde  e l  m ismo  ins tan te  de  nace r ,  además  de  p romover  
d ichas  cond ic iones  de  igua ldad ,  rea les  y  e fec t i vas ;  es  en fá t ico  
e l  p resen te  a r t ícu lo  a l  es tab lece r  que  e l  Es tado  p ro tegerá  a  
aque l las  pe rsonas  que  po r  sus  cond ic iones  f ís i cas ,  se  
encuent ren  en  c i rcuns tanc ia  de  deb i l idad  man i f ies ta   
E l  a r t í cu lo  cua ren ta  y  cua t ro  (44)  de  nues t ra  Car ta  Po l í t i ca ,  
es tab lece  como de rechos  fundamenta les  de  los  n iños ,  la  Sa lud  y  
la  Segur idad  Soc ia l .   
E l  a r t ícu lo  cua ren ta  y  ocho  (48 )  de  la  Const i tuc ión  Po l í t i ca ,  
es tab lece  que  la  Segu r idad  Soc ia l  es  un  se rv ic io  púb l ico  de  
carác te r  ob l iga to r io  que  se  p res ta rá  ba jo  la  d i recc ión ,  
coo rd inac ión  y  con t ro l  de l  Es tado ,  en  su jec ión  a  los  p r inc ip ios  
de  e f ic ienc ia ,  un ive rsa l idad  y  so l ida r idad ,  en  los  té rm inos  que  
es tab lezca  la  ley .   
E l  Es tado ,  con  la  par t i c ipac ión  de  los  pa r t icu la res ,  amp l ia rá  
p rogres ivamente  la  cobe r tu ra  de  la  Segu r idad  Soc ia l  que  
comprende rá  la  p res tac ión  de  los  se rv i c ios  en  la  f o rma  que  
de te rm ine  la  ley .   
As í  m ismo  e l  a r t í cu lo  cua ren ta  y  nueve  (49 ) ,  es tab lece  que  la  
a tenc ión  de  la  Sa lud  y  e l  saneamien to  amb ien ta l  son  se rv i c ios  
púb l icos  a  ca rgo  de l  Es tado .  Y  que  e l  m ismo  ga ran t iza rá  a  todas  
las  pe rsonas  e l  acceso  a  los  se rv ic ios  de  p romoc ión ,  p ro tecc ión  
y  recuperac ión  de  la  sa lud .   
Co r responde a l  Es tado  o rg an iza r ,  d i r i g i r  y  reg lamenta r  la  
p res tac ión  de  se rv i c ios  de  sa lud  a  los  hab i tan tes  y  de  
saneamien to  ambien ta l  con fo rme a  los  p r inc ip ios  de  e f ic ienc ia ,  
un iversa l idad  y  so l ida r idad .  Tamb ién ,  es tab lecer  l as  po l í t i cas  
para  la  p res tac ión  de  se rv ic ios  de  sa lud  p or  en t idades  p r i vadas,  
y  e je rce r  su  v ig i lanc ia  y  con t ro l .   
Los  se rv i c ios  de  sa lud  se  o rgan izarán  en  fo rma  descent ra l i zada ,  
po r  n i ve les  de  a tenc ión  y  con  pa r t ic ipac ión  de  la  comun idad .   
(Cons t i tuc ión  Nac iona l  de  Co lomb ia ,  1991 )   
 
Fundamentos jur íd icos  
Al  ana l i za r  cómo  se  recep ta  e l  de recho  a  la  Sa lud  en  las  
d i ve rsas  no rmat i v idades  in te rnac iona les ,  encon t ramos  en  p r imer  
luga r  e l  a r t ícu lo  12  inc .  C  y  D de l  Pac to  In te rnac iona l  de  
Derechos  Económicos ,  Soc ia les  y  Cu l tu ra les  que  d ispone  la  
ob l igac ión  que  adop ta  lo s  Es tados  f ren te  a  la  Comun idad  
In te rnac iona l  de  reco noce r  es te  y  o t ros  de rechos  que  se  
desp renden  de  la  d ign idad  inhe ren te  a  la  pe rsona  humana¿;  y ,  
de l  m ismo modo,  la  ob l igac ión  que  asume f ren te  a  sus  
hab i tan tes  a l  reco noce r  a  toda  pe rsona  e l  de recho  a l  d i s f ru te  de l  
más  a l to  n i ve l  p os ib le  de  sa lud  f ís i ca  y  menta l ,  Co lomb ia  hace  
pa r te  in tegran te  de  los  pa íses  m iembros  que  adopta ron  d ichas  
no rmat i vas .   Po r  su  pa r te ,  vemos  la  rece pc ión  de l  de recho  a  la  
Sa lud  en ,  la  Convenc ión  In te rnac iona l  sob re  la  E l im inac i ón  de  
todas  las  fo rmas de  Disc r im inac ión  Rac ia l  que  p revé  e l  de recho  
a  la  Sa lud  púb l ica  y  l a  as is tenc ia  méd ica  en  su  a r t ícu lo  5 ° ,  la  
Convenc ión  sob re  la  E l im inac ión  de  todas  las  fo rmas de  
D isc r im inac ión  con t ra  la  Mu je r  que  p red ica  la  p ro tecc ión  de  la  
Sa lud  en  su  a r t ícu lo  11 ,  la  Convenc ión  de  los  De rechos  de l  N iño  
que  es tab lece  e l  de recho  a l  d is f ru te  de l  más a l to  n ive l  de  sa lud ,  
p rocurando  los  serv i c ios  pa ra  su  t ra tamien to  en  caso  de  
en fe rmedades  y  rehab i l i tac ión .  Por  su  pa r te ,  e l  Pac to  de  San 
José  de  Costa  R ica  nos  rem i te  a l  de recho  a  la  Sa lud  en  su  
a r t ícu lo  4°  inc iso  1°  que  es tab lece  que  toda  pe rsona t iene  
de recho  a  que  se  respe te  su  v ida  y  que  d icho  de recho  será  
p ro teg ido  po r  l a  ley ;  s in  derecho  a  la  Sa lud  no  hay  de recho  a  la  
v ida  pos ib le ,  pues  más de  una  pa to log ía  l levan  a l  hombre  a  la  
muer te ,  La  Dec la rac ión  Un ive rsa l  de  los  De rechos  Humanos,  que  
en  su  a r t ícu lo  25  d ice :   
Toda  pe rsona  t iene  derecho  a  un  n ive l  de  v ida  adecuado  que  le  
asegu re ,  as í  como  a  su  f ami l ia ,  l a  Sa lud  y  e l  b ienes ta r ,  la  
as is tenc ia  méd ica  y  los  se rv i c ios  soc ia les  necesar ios ;  t iene  as í  
m ismo  derecho  a  los  seguros  en  caso  de  en fe rmedad,  inva l idez,  
v iudez  y  o t ros  casos  de  pé rd ida  de  sus  med ios  de  subs is tenc ia  
po r  c i r cuns tanc ias  independ ie n tes  de  su  vo lun tad . . .  
(Pac to  In te rnac iona l  de  Derech os Económicos ,  Soc ia les  y  
Cu l tu ra les ,  Adoptados  y  ab ie r tos  a  la  f i rma,  Rat i f i cac ión  y  
Adhes ión  po r  l a  Asamblea  Genera l  en  su  Reso luc ión  2200  A 
(XXI ) ,  de l  16  de  d ic iembre  de  1966 ) .   
(Convenc ión  sobre  la  e l im inac ión  de  todas  las  Fo rmas de  
D isc r im inac ión  Con t ra  la  Mu je r ,  Adop tada  y  Ab ie r ta  a  la  f i rma  y 
Rat i f i cac ión ,  o  Adhes ión ,  po r  la  Asamb lea  Genera l  en  su  
Reso luc ión  34 /180 ,  de l  18  de  d ic iembre  de  1979 ) .   
(Convenc ión  Sobre  la  E l im inac ión  de  todas  las  Fo rmas de  
D isc r im inac ión  con t ra  la  Mu je r  Adoptada  y  Ab ie r ta  a  la  F i rma  y 
Rat i f i cac ión ,  o  Adhes ión ,  po r  la  Asamb lea  Genera l  en  su  
Reso luc ión  34 /180 ,  de l  18  de  d ic iembre  de  1979 ) .   
(Convenc ión  Amer icana  sob re  Derechos  Humanos  susc r i ta  en  la  
Confe renc ia  Espec ia l i zada  In te ramer icana  sob re  Derechos 
Humanos San  José ,  Co sta  R ica  7  a l  22  de  nov iembre  de  1969 ) .   
(Dec la rac ión  Un ive rsa l  de  los  Derechos  Humanos Adoptada  y 
p roc lamada  po r  la  Reso luc ión  de  la  Asamblea  Genera l  217  A  de l  
10  de  d ic iembre  de  1948 ) .   
De  lo  an te r io rmente  esc r i to  se  de te rmina  como es te  de recho ,  es  
tan  e lementa l  y  esenc ia l  a  l a  pe rsona  humana,  la  m isma 
no rmat i v idad  in te rnac iona l ,  p ro tege  de  manera  ca tegó r ica  d i chos  
de rechos ;  que  imp l ica  la  impos ib i l idad  de  es tab lece r  l im i tac iones  
y  res t r i cc iones  a l  derecho  a  la  Sa lud ,  deb iendo  e l  Es tado  
asegu ra r lo  en  todo s  los  casos ,  s in  excepc ión  a lguna.  E l  de recho  
a  la  Sa lud  es  un  de recho  de  po r  s í  i nhe ren te  a l  se r  humano  y  e l  
m ismo debe l l evarse  a  la  p rác t ica  s in  d isc r im inac ión  a lguna .   
De  acue rdo  a l  desa r ro l lo  de  la  p resen te  expos ic ión  y  como 
aná l is i s  de l  m ismo,  e l  ob j e to  de l  p resen te  p royec to ,  t iene  como 
p rem isa  hace r   que  se  reconozcan  las  en fe rmedades  huér fanas 
den t ro  de l  g rupo  de  las  en fe rmedades  de  a l to  cos to  o  
ca tas t ró f icas ,  en fe rmedades que  no  se  encuent ran  inc lu idas  en  
la  Ley  972  de  2005,   
Por  med io  de  la  cua l  s e  adop tan  no rmas  pa ra  me jo ra r  la  
a tenc ión  po r  pa r te  de l  Es tado  Co lomb iano  a  la  pob lac ión  que  
padece  en fe rmedades  ru inosas  o  ca tas t ró f icas  y  las  cua les  se  
hace  necesa r io  inc lu i r las ,  es to  en  razón  a  que  en  la  ac tua l idad ,  
d ichas  en fe rmedades  no  se  encuent ran  p ro teg idas  po r  pa r te  de l  
Es tado .  
Dent ro  de l  marco  de  neces idad  de l  p resen te  p royec to  y  e l  po r  
qué  se  debe  c rear  una  ley  que  p ro te ja  a  aque l los  pac ien tes  que  
padecen  las  denominadas  en fe rmedades  huér fanas ,  se  puede 
subd iv id i r  en  va r ios  pun tos ,  po r  los  cua le s  d ichas  en fe rmedades 
se  encuent ran  s in  p ro tecc ión  y  se  hace  necesa r ia  su  
in te rvenc ión .   
Se  hace  necesa r io ,  e l  acud i r  a  un  p lan  in tegra l  en  sa lud ,  donde 
su  d iagnós t i co  sea  esenc ia l ,  ya  que  como todas  las  do lenc ias  
poco  f recuentes ,  l as  en fe rmedades  hué r fana s  ta rdan  en  ser  
d iagnost icadas.  La  razón  es  ev iden te :  ex is ten  pocos  casos  y  son  
conoc idas  por  pocos  p ro fes iona les  de  la  Sa lud ,  los  cua les  
pueden  ta rda rse  va r ios  años  en  consegu i r  un  d iagnóst i co  cer te ro  
de  es te  t ipo  de  do lenc ias ;  es to  ocu r re  porque  cuando  u n  méd ico  
a t iende  a  un  pac ien te  que  su f re  una  en fe rmedad  que  no  
reconoce ,  lo  que  hace  es  mandar le  a l  hosp i ta l  más  ce rcano  para  
que  se  le  rea l i cen  todo  t ipo  de  p ruebas,  s in  de te rm ina r  en  
rea l idad  la  causa  de  su  do lenc ia ,  hac iendo  más g ravosa  su  
s i tuac ión .  
Los  cen t ros  de  re fe renc ia ,  con  expe r ienc ia ,  en  los  que  se  
puedan d i r i g i r  a  todos  aque l los  pac ien tes  que  se  sospecha  es tán  
a fec tados  por  una  en fe rmedad  poco  común ,  e l  d iagnóst ico  se  
ag i l i za r ía .   
Po r  las  razones an tes  menc ionadas  y  po r  l a  neces idad  de  
leg is la r  f ren te  a l  tema  los  cen t ros  de  inves t igac ión  se  hacen 
necesa r ios ,  ya  que  según  la  mayo r ía  de  los  expe r tos  
consu l tados ,  la  inves t igac ión  es  muy escasa  en  es te  campo.   
Pun to  p r imord ia l  de l  P royec to  ,  es  da r le  e l  s ta tus  de  in te rés  
nac iona l ,  gene ra r  e l  in te rés  tan to  de l  Gob ie rno  nac iona l ,  como 
de  la  soc iedad m isma,  aunado a  una  fue r te  campaña  de  
p romoc ión  po r  pa r te  de l  M in is te r io  de  la  P ro tecc ión  Soc ia l ,  
razones  su f i c ien te s  pa ra  c rea r  un  marco  de  desa r ro l lo  y  
promoc ión  de  las  denominadas,  en fe rmedades hué r fanas,  
ac tua lmente  e l  poco  conoc im ien to  que  se  t iene  de  las  p resen tes  
en fe rmedades ,  ha  gene rado  que  se  vea  se r iamen te  desp lazada 
su  a tenc ión ,  po r  la  a tenc ión  de  o t ras  en fe rmedades ,  s in  con ta r ,  
que  n i  s iqu ie ra  es tán  inc lu idas  den t ro  de l  p lan  ob l iga to r io  de  
sa lud ,  po r  lo  que  la  ún ica  fo rma  pa ra  que  les  p res ten  un  
t ra tamien to  adecuado  es  a  t ravés  de  tu te las ,  como  mecan ismo 
pa ra  que  les  sean  reconoc idos  d ichos  de rechos .   
A l  tene r  poco  conoc im ien to  de  las  en fe rmedades  hué r fanas  en  e l  
pa ís ,  se  hace  necesa r io  y  es  una  med ida  impor tan te  la  c reac ión  
de  cen t ros  de  recepc ión ,  tan to  de  pac ien tes ,  como  de  
in fo rmac ión  sum in is t rada  po r  l os  d i f e ren tes  en tes  de  sa lud ,  
med ian te  inves t igac ione s  a  las  pob lac iones  de  r iesgo .  Por  
e jemp lo ,  s i  se  obse rva  que  en  una  pob lac ión  de te rminada 
ex is ten  muchos casos  de  una  en fe rmedad  ra ra ,  se  puede 
inves t iga r  e l  o r igen  de  d icha  do lenc ia ,  cons igu iendo  de  esa  
manera  p reven i r  nuevos  casos .  E l  a r t í cu lo  8 ° ,  i ns t i tuye  los  
cen t ros  de  acop io  y  reg is t ro  de  in fo rmac ión ,  pa ra  los  pac ien tes  
con  en fe rmedades  hué r fanas,  responsab i l idad  que  es tá  en  
cabeza  de  las  en t idades  p res tado ras  de  sa lud  y  las  ins t i tuc iones  
p res tado ras  de  sa lud ,  qu ienes a  su  vez  tendrán  como ta rea  e l  
hace r  en t rega  de  d icha  in fo rmac ión  a  las  Sec re ta r ías  
Depar tamen ta les  y  Mun ic ipa les  de  Sa lud ,  en t idades  adsc r i tas  a l  
M in is te r io  de  la  Pro tecc ión  Soc ia l .   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 
 
4 .  MARCO DE REFERENCIA 
5 .   
4 .1   MARCO TEORICO  
4.1 .1 .  E l  concepto  de  en fe rmedad.   
La  de f in i c ión  gene ra l  de  en fe rmedad  es  la  s igu ien te :  una  
en fe rmedad es  una  de f i c ienc ia  de  sa lud  o  una  cond ic ión  de  
func ionam ien to  ano rma l .  Es  una  cond ic ión  pa to lóg ica  de  una  
pa r te ,  ó rgano o  s i s tema  de  un  o rgan ismo resu l tan te  de  va r ias  
causas,  ta les  como un a in fecc ión ,  un  de fec to  genét i co ,  o  es t rés  
med ioamb ien ta l ,  y  se  ca rac te r i za  po r  un  con jun to  de  s ignos  
iden t i f i cab les  o  s ín tomas.   
Un  pac ien te  se  de f in i rá  a  s í  m ismo  como a fec tad o  o  po r  una  
en fe rmedad o  por  un  desorden .   
 
4 .1 .2   E l  concepto  de  ra reza .   
 
a .  C i f ras  de  ra reza .   
“Una  en fe rmedad ra ra  es  una  en fe rmedad  que  apa rece  poco  
f recuentemente  o  ra ramente  en  la  pob lac ión ” .  Pa ra  ser  
cons ide rada  como ra ra ,  cada  en fe rmedad  espec í f ica  so lo  puede 
a fec ta r  a  un  número  l im i tado  de  la  pob lac ión  to ta l ,  de f in ido  en  
Eu ropa  como menos  de  1  de  en t re  2 .000  c iudadanos  (EC 
Regu la t ion  on  Orphan  Med ic ina l  P roducts ) .  Es ta  c i f ra  tamb ién  se  
puede exp resa r  como 500  pac ien tes  po r  cada  en fe rmedad  ra ra  
en  una  pob lac ión  de  1 .000 .000  de  c iudadanos .  Aunque 1  de  
2 .000 ,  pa rece  muy poco ,  en  una  pob lac ión  to ta l  de  459  mi l lones  
de  c iudadanos,  es to  pod r ía  s ign i f i ca r  nada  menos  que  230 .000  
ind iv iduos  pa ra  cada  en fe rmedad  ra ra .  Es  impor tan te  sub rayar  
que  e l  número  de  pac ien tes  de  en fe rmedades  ra ras  va r ía  
cons ide rab lemente  de  una  en fe rmedad  a  o t ra ,  y  que  la  mayor ía  
de  la  gen te  represen tada  por  las  es tad ís t icas  en  es te  campo 
su f re  de  en fe rmedades  aún  más  ra ras ,  en fe rmedades  que  
a fec tan  so lo  a  una  de  cada  100 ,000  pe rsonas  o  menos.  Las  
en fe rmedades  más  ra ras  so lo  a fec tan  a  unos  m i les ,  c ien tos  o  
i nc luso  a  so lo  un  pa r  de  docenas  de  pac ien tes .  Es tas  “ ra r ís imas 
enfe rmedades”  a ís lan  espec ia lmente  a  los  pac ien tes  y  a  sus  
f ami l ias  y  les  hacen vu lne rab les .  Hay que  no ta r  que  la  mayo r ía  
de  los  cánce res ,  i nc luyendo  los  cánce res  que  a fec tan  a  los  
n iños ,  son  en fe rmedades ra ras .   
A  pesa r  de  la  ra reza  de  cada  en fe rmedad  ra ra ,  s iempre  
sorp rende a l  púb l i co  descub r i r  que ,  de  acuerdo  con  una  b ien -
acep tada  es t imac ión ,  “unos  30  m i l lones  de  pe rsonas t ienen  una  
enfe rmedad  ra ra  en  los  25  pa íses  europeos ” ,  lo  que  s ign i f i ca  
que  de  6% a  8% de  la  pob lac ión  to ta l  eu ropea  son  pac ien tes  con  
en fe rmedades  ra ras .  Es ta  c i f ra  es  e l  equ iva len te  a l  to ta l  de  
hab i tan tes  de  los  Pa íses  Ba jos ,  Bé lg i ca  y  Luxemburgo .  
Muchas  en fe rmedades  ra ras  es tán  resumidas  como “o t ros  
desó rdenes  endoc r inos  y  metabó l icos ”  y  en  consecuenc ia ,  con  
pocas  excepc iones,  es  d i f íc i l  reg is t ra r  a  la  gen te  con  una  
en fe rmedad ra ra ,  sob re  una  base  nac iona l  o  in te rnac iona l ,  y  de  
una  manera  f iab le  y  a rmon izada ” .  En  e l  caso  de  cánce res  ra ros ,  
muchos  reg is t ros  no  pub l ican  da tos  su f i c ien tes  que  echen  aba jo  
c i f ras  de  tumores  ra ros  po r  t ipo ,  aun  cuando  es ta  in fo rmac ión  
pod r ía  es ta r  d i spon ib le  por  e l  examen  pa to lóg ico  de l  te j ido  
e l im inado du ran te  la  ope rac ión .   
 
 
Hay que  no ta r  que  todos  y  cada  uno  de  noso t ros  es ,  
es tad ís t icamente  hab lando,  un  po r tado r  de  6  a  8  ano rma l idades 
gené t i cas ,  que  son ,  gene ra lmente  pe ro  no  s iempre ,  reces ivos  en  
su  t ransmis ión .  Es tas  ano rma l idades  gene ra lmente  no  t ienen  
consecuenc ias ,  pe ro  s i  dos  ind iv iduos  po r tadores  de  la  m isma 
ano rma l idad  gené t i ca  t ienen  h i j os ,  es tos  pueden verse  
a fec tados.   
b .  Pa rado ja  de  ra reza .   
 
Las  c i f ras  an te r io rmente  menc ionadas  s ign i f i can  que  aunque  las  
“en fe rmedades  son  ra ras ,  los  pac ien tes  de  en fe rmedades  ra ras  
son  muchos ” .  Po r  tan to  “no  es  ra ro  tene r  una  en fe rmedad  ra ra ” .   
No  es  tampoco ra ro  “es ta r  a fec tado ”  po r  una  en fermedad  ra ra ,  
cuando  toda  la  f am i l ia  de  un  pac ien te  es tá  c ie r tamente  a fec tada  
en  un  sen t ido  o  en  o t ro :  en  es te  sen t ido  es  “ ra ra ”  l a  f ami l ia  en  la  
que  nad ie  es tá  –  o  n ingún  an tepasado  ha  es tado  –afec tado  por  
una  en fe rmedad  ra ra  (o  desconoc ida ,  i nexp l icab le ,  ex t raña ) .   
 
4 .1 .3 .  D ivers idad  y  he te rogene idad  de  las  en fe rmedades ra ras .   
Desde  la  pe rspec t i va  méd ica ,  las  en fe rmedades  ra ras  es tán  
carac te r i zadas  po r  e l  g ran  número  y  ampl ia  d ive rs idad  de  
desó rdenes y  s ín tomas ,  que  va r ían  no  so lo  de  en fe rmedad a  
en fe rmedad,  s ino  tamb ién  den t ro  de  la  m isma en fe rmedad .  La  
m isma  cond ic ión  puede  tene r  man i fes tac iones  c l ín i cas  muy 
d i f e ren tes  de  una  pe rsona a fec tada  a  o t ra .  Pa ra  muchos 
desó rdenes,  hay  una  g ran  d ive rs idad  de  sub t ipos  de  la  m isma 
en fe rmedad.  Se  es t ima que  ex is ten  hoy  en t re  5 ,000  y  7 ,000  
en fe rmedades  ra ras  d is t in tas ,  que  a fec tan  a  los  pac ien tes  en  
sus  capac idades f ís icas ,  hab i l idades  menta les  y  en  sus  
ca l idades  sensor ia les  y  de  compor tam ien to .  Muchas  m inusva l ías  
pueden  coe x is t i r  en  una  pe rsona  de te rm inada ,  y  es ta  es  de f in ida  
en tonces como pac ien te  con  m inusva l ías  mú l t ip les .   
Las  en fe rmedades  ra ras  tamb ién  se  d i f e renc ian  amp l iamente  en  
té rm inos  de  g ravedad ,  pero  po r  té rm ino  med io  la  espe ranza  de  
v ida  de  los  pac ien tes  de  en fe rmedades  ra ras  se  reduce  
s ign i f i ca t i vamen te .  E l  impacto  sob re  la  espe ranza  de  v ida  va r ía  
mucho  de  una  en fe rmedad  a  o t ra ;  a lgunas  causan  la  muer te  a l  
nace r ,  muchas son  degene ra t i vas  o  amenazan la  v ida ,  m ien t ras  
que  o t ras  son  compat ib les  con  una  v ida  no rma l  s i  son  
d iagnost icadas a  t iempo y  t ra tadas adecuadamen te .   
 
E l  80  % de  las  en fe rmedades  ra ras  t ienen  o r ígenes genét icos  
iden t i f i cados ,  imp l i cando  uno  o  va r ios  genes  o  ano rma l idades 
c romosómicas .  Pueden  se r  heredadas  o  de r ivadas  de  
mutac ión  de  novo  gen  o  de  una  ano rma l idad  c romosómica .  
T ienen que  ve r  con  e l  3  % y  4  % de  los  nac im ien tos .  Ot ras  
en fe rmedades  ra ras  son  causadas  po r  in fecc iones 
(bac te r ia les  o  v í r i cas) .  o  a le rg ias ,  o  se  deben  a  causas 
degene ra t i vas ,  p ro l í f i cas  o  te ra togén icas  (p roduc tos  qu ím icos ,  
rad iac iones ,  e t c . ) .  A lgunas  en fe rmedades  ra ras  son  también  
p roduc idas  po r  una  comb inac ión  de  fac to res  gené t i cos  y  
med ioamb ien ta les .  Pe ro  pa ra  la  mayo r ía  de  las  en fe rmedades 
ra ras  los  mecan ismos  e t io lóg icos  son  todav ía  desconoc idos  
deb ido  a  la  f a l ta  de  inves t igac ión  pa ra  encon t ra r  la  
f i s iopa to log ía  de  la  en fe rmedad.  4 .1 .4 .  Ca rac te r ís t icas  
comunes  de  las  en fe rmedades  ra ras   
 
A  pesa r  de  es ta  g ran  d ive rs idad ,  las  en fe rmedades  ra ras  t ienen  
a lgunos  rasgos  comunes  de  g ran  impor tanc ia .  Las  p r inc ipa les  
carac te r ís t i cas  son  las  s igu ien te s :   
 
1 .  Las  en fe rmedades  ra ras  son  g raves  o  muy g raves ,  
c rón icas ,  a  menudo  degenera t i vas  y  que  ponen en  
pe l ig ro  la  v ida ;   
 
2 .  Que  e l  comienzo  de  la  en fe rmedad  t iene  luga r  en  la  
n iñez  pa ra  e l  50  % de  las  en fe rmedades ra ras ;   
 
3 .  I ncapac i tac ión :  la  ca l idad  d e  v ida  de  los  pac ien tes  de  
en fe rmedades  ra ras  es tá  a  veces  compromet ida  po r  la  
f a l t a  o  pé rd ida  de  au tonomía ;   
 
4 .  Muy do lo rosa  en  té rm inos  de  carga  ps icosoc ia l :  e l  
su f r im ien to  de  los  pac ien tes  de  en fe rmedades  ra ras  y  de  
sus  fami l ias  se  agrava  po r  la  desesp e rac ión  ps ico lóg ica ,  
l a  f a l t a  de  esperanza  te rapéut ica ,  y  l a  ausenc ia  de  
ayuda p rác t ica  para  la  v ida  d ia r ia ;   
 
5 .  En fe rmedades  incu rab les ,  po r  lo  gene ra l  s in  t ra tamien to  
e fec t i vo .  En  a lgunos  casos ,  se  pueden  t ra ta r  los  
s ín tomas  pa ra  me jo ra r  l a  ca l idad  de  v ida  y  las  
espe ranzas de  v ida ;   
 
6 .  Las  en fe rmedades  ra ras  son  d i f í c i les  de  t ra ta r :  las  
fami l ias  encuent ran  enormes  d i f i cu l tades  pa ra  encon t ra r  
e l  t ra tamien to  adecuado.   
 
4.1 .5 .  C la r i f i cac ión  de  a lgunos  concep tos  re lac ionados:  
en fe rmedades  ra ras ,  en fe rmedades  o lv idadas ,  en fermedades 
hué r fanas ,  med icamentos  hué r fanos .   
 
No  es  ra ro  leer  documentos  o  pub l icac iones  en  los  cua les  los  
concep tos  de  en fe rmedades  ra ras ,  en fe rmedades  o lv idadas,  
med icamen tos  hué r fanos  y  en fe rmedades  hué r fanas  no  es tán  
c la ramen te  de f in idos  y  se  usan  como concep tos  in te rcambiab les .  
La  s i t uac ión  ha  l levado  a  una  pe rcepc ión  e r rónea  y  a  la  
con fus ión  sobre  a  cuá l  de  es tos  concep tos  exac tamente  se  
re f ie re  y  sob re  qué  rea l idad  cub re  cada  uno  de  e l l os .  
 
 
 
4 .2  MARCO CONCEPTUAL  
 
 
4 .2 .1 .  En fe rmedades ra ras  como rea l idad .   
Es  fundamenta l  da rse  cuenta  de  que  las  en fe rmedades  ra ras  
pueden  a fec ta r  a  cua lqu ie r  f am i l ia  en  cua lqu ie r  momen to .  No  es  
so lo  “a lgo  te r r ib le  que  sucede  a  o t ra  gen te ” .  Es  una  rea l idad  
muy c rue l  que  puede  ocu r r i r  a  cua lqu ie ra ,  o  cuando se  t iene  un  
h i jo  o  en  e l  cu rso  de  la  p rop ia  v ida .   
En rea l idad ,  la  t e rm ino log ía  “en fe rmedades  ra ras ”  so lo  pone  de  
re l ieve  la  ca rac te r ís t ica  de  ra reza  de l  comp le jo  y  he te rogéneo 
mosa ico  de  un  es t imado  de  7 ,000  cond ic iones  que  ponen  en  
pe l ig ro  la  v ida  y  que  la  deb i l i tan  much ís imo.  Es ta  te rm ino logía ,  
que  so lo  sub raya  la  ra reza ,  i nmed ia tamente  pone  una  
t ranqu i l i zadora  d is tanc ia  en t re  la  “pob re  gen te  a  la  que  a lgo  
te r r ib le  ha  suced ido ”  y  l a  g ran  mayo r ía  de  c iudadanos  que  se  
s ien ten  p ro teg idos  po r  l a  ba ja  d i f us ión  de  las  cond ic iones  ra ras .  
Si  es tas  en fe rmedades  se  l lamaran  o f ic ia lmente  “en fe rmedades 
te r r ib les  que  len tamente  ma tan  a  tu  h i jo  –  o  a  t i  m ismo  y  que  
estás  so lo ” ,  que  es  más  pa rec ido  a  la  ve rdad ,  la  ex is tenc ia  de  
unos 30  m i l lones  de  pe rsonas d i rec tamente  a fec tadas 
impres iona r ía  más  a  la  op in ión  púb l i ca .   
A fo r tunadamen te  y  g rac ias  p r inc ipa lmente  a l  t raba jo  tenaz  de  
o rgan izac iones de  pad res  y  pac ien tes ,  las  cosas  es tán  
len tamen te  camb iando .  Hasta  hace  poco ,  las  au to r idades  de  la  
sa lud  púb l ica  y  l os  po l í t i cos  han  ignorado  en  g ran  pa r te  las  
en fe rmedades  ra ras .  Hoy,  e  inc luso  aunque  e l  número  de  
en fe rmedades  ra ras  espec í f icas  conoc idas  es  muy l im i tado ,  
podemos  da r  tes t imon io  de  un  despe r ta r  de  a lgunas  pa r tes  de  la  
op in ión  púb l i ca  y ,  como  consecuenc ia ,  se  es tán  l l evando  a  cabo  
a lgunas  acc iones  po r  las  au to r idades  púb l icas .  Las  
en fe rmedades  ra ras  pa ra  las  cua les  hay  d ispon ib le  un  senc i l lo  y  
e fec t i vo  t ra tam ien to  p reven t i vo ,  es tá n  inc luso  s iendo 
examinadas ,  como  pa r te  de  po l í t i ca  de  sa lud  púb l ica .  Pe ro  eso  
no  es  su f i c ien te ,  y  es  ho ra  de  que  las  au to r idades  púb l icas  
cons ide ren  las  en fe rmedades  ra ras  como p r io r idad  de  la  Sa lud  
Púb l ica  y  emprendan  acc iones pa ra  ayuda r  exac tamente  a  
muchos  pac ien tes  y  fam i l ias  a fec tadas por  en fe rmedades ra ras .  
Como sabemos,  l a  mayo r ía  de  es tas  en fe rmedades  imp l ican  
de f i c ienc ias  sensor ia les ,  mot r i ces ,  menta les  y  f ís icas .  Se  
pueden e fec t i vamen te  reduc i r  es tas  d i f i cu l tades  po r  la  pues ta  en  
p rác t ica  de  po l í t i cas  púb l icas  ap rop iadas .  
 
 Tamb ién  hay  que  tene r  en  men te  los  aspectos  soc ia les  y  las  
imp l i cac iones  de  las  en fe rmedades  ra ras :  los  se rv i c ios  
te r r i to r ia les  y  f inanc ie ros  para  ayuda r  a  fami l ias  y  a  pac ien tes  
t ienen  que  se r  o rgan izados  y  desa r ro l lados  sob re  una  base  
loca l ,  ta les  como serv i c ios  de  cu idado  de  d ía ,  cen t ros  de  a l i v io ,  
un idades  de  emergenc ia ,  cen t ros  de  soc ia l i zac ión  y  
rehab i l i tac ión ,  campamentos  de  verano ,  se rv i c ios  de  educac ión  y  
en t renamien to  p ro fes iona l .  Los  p rob lemas re lac ionados  con  e l  
“después  de  noso t ros ”  –  cuando  e l  cu idado r  de  toda  la  v ida  y  /  o  
l os  padres  desapa recen  –  t ienen  que  se r  abo rdados y  se  t ienen  
que  conc ienc ia r  l os  que  toman  las  dec is iones  nac iona les  y  
eu ropeas.  T ienen que  eva luarse  las  expe r ienc ias  ac tua les  en  
es te  campo  y  t ienen  que  se r  de f in idos  los  mode los  vá l idos  
o rgan izac iona les  y  admin is t ra t i vos .  Hay que  sub raya r  que  los  
re tos  y  p rob lemas  en  re lac ión  con  los  serv i c ios  soc ia les  duran  
toda  la  v ida  de  un  pac ien te  de  en fe rmedad  ra ra  y  se  hacen  tan  
impor tan tes  que  se  pue de da r  una  p r io r idad  de  segunda  l ínea  a  
los  aspectos  méd icos  de  la  en fe rmedad .  
 
4 .2 .2 .  Neces idad  de  aumen ta r  la  conc ienc ia  púb l ica  y  de  una  
po l í t i ca  púb l ica  ap rop iada .   
 
Las  razones  po r  las  que  las  en fe rmedades  ra ras  en  su  con jun to  
han  s ido  ignoradas  du ran te  tan to  t iempo  se  comprenden  me jo r  
hoy  en  d ía .  C la ramente ,  es  impos ib le  desa r ro l la r  una  po l í t i ca  
nac iona l  de  sa lud  púb l ica  espec í f i ca  pa ra  cada  en fe rmedad  ra ra .  
S in  embargo  una  ap rox imac ión  g loba l  –  me jo r  que  g radua l  –  
puede dar  o r igen  a  so luc iones  aprop i adas.  Una ap rox imac ión  
g loba l  a  las  en fe rmedades  ra ras  pe rm i te  a l  pac ien te  de  una  
en fe rmedad  ra ra  escapa r  a l  a is lam ien to .  Se  pueden  desa r ro l l a r  
Ap rop iadas  po l í t i cas  de  sa lud  púb l i ca  en  á reas  de  inves t igac ión  
c ien t í f i ca  y  b ioméd icas ,  po l í t i ca  de  indus t r ia ,  inves t igac ión  y  
desa r ro l lo  de  med icamentos ,  in fo rmac ión  y  en t renam ien to  de  
todas  las  par tes  imp l i cadas ,  cu idados  soc ia les  y  benef ic ios ,  
hosp i ta l i zac ión  y  t ra tamien to  de  pac ien tes  exte rnos .  Para  
fomenta r  la  inves t igac ión  c l ín i ca ,  debe r ían  p romoverse  fondos 
púb l icos  pa ra  p ruebas  c l ín i cas  sob re  en fe rmedades  ra ras  a  
t ravés  de  med idas  nac iona les  o  eu ropeas.  Los  p ro fes iona les  de  
la  sa lud  púb l ica ,  los  expe r tos  de  la  sa lud  púb l ica  y  l os  
leg is lado res  no  pueden  ap l i ca r  respues tas  t rad ic iona les  y  
p r io r idad  a  una  neces idad  mayo r .  Es ta  ap rox imac ión  no  es  
vá l ida  pa ra  las  en fe rmedades  ra ras  y  no  se  puede  sos tener  
é t i camente .   
Con  respecto  a  la  inves t igac ión  c ien t í f i ca ,  hay  una  neces idad  
l l amat i va  pa ra  e l  aumen to  de  coope rac ión  in te rnac iona l .  Los  
esfuerzos  de  inves t igac ión  ex is ten tes  es tán  todav ía  d ispersos  y  
se  es tá  rea l i zando  una  inves t igac ión  f ragmen tada  con  poca  
coo rd inac ión  en t re  los  labo ra to r ios  de  inves t igac ión .  Pa ra  las  
en fe rmedades  ra ras ,  s iendo  los  recu rsos  muy l im i tados  y  las  
pob lac iones  de  pac ien tes  muy pequeñas ,  la  f a l ta  de  
coo rd inac ión  es  pa r t i cu la rmen te  pe r jud ic ia l  pa ra  e l  aumento  de  
conoc im ien to  sobre  las  en fe rmedades  ra ras . .  En  es te  con tex to  
pa r t i cu la r ,  la  dup l i cac ión  innecesar ia  de  inves t igac ión  aumenta  
las  p reocupac iones é t i cas .   
Hay ca renc ia  de  conoc im ien to  méd ico  y  c ien t í f i co  sob re  las  
en fe rmedades  ra ras .  M ien t ras  e l  número  de  pub l icac iones 
c ien t í f i cas  sob re  en fe rmedades  ra ras  con t inúa  aumentando  –  
espec ia lmente  aque l las  que  iden t i f i can  nuevos  s índ romes  –  
menos  de  1 .000  en fe rmeda des  se  benef ic ian  de  un  m ín imo  de  
conoc im ien tos  c ien t í f i cos ,  y  es tas  son  esenc ia lmente  las  “más 
f recuentes ”  en t re  las  en fe rmedades  ra ras .  La  adqu is i c ión  y  
d i f us ión  de  conoc im ien to  c ien t í f i co  es  la  base  v i ta l  pa ra  la  
i den t i f i cac ión  de  las  en fe rmedades ,  y  l o  más  impor tan te ,  pa ra  la  
i nves t igac ión  en  nuevos  d iagnóst icos  y  p roced im ien tos  
te rapéut icos .  
 
 
4 .3      MARCO HISTORICO  
 
La  h is to r ia  muest ra  que  una  pa r te  impor tan te  de  los  
conoc im ien tos  méd icos  que  hemos  consegu ido  duran te  s ig los  
empeza ron  con  la  i nves t iga c ión  de  las  en fe rmedades ra ras .  E l  
mode lo  de  una  en fe rmedad  ra ra  ha  ayudado  a  comprende r  me jo r  
l as  en fe rmedades más  comunes .  También  se  han  desa r ro l lado  
nuevas  técn icas  usando  como mode los  las  en fe rmedades  ra ras .  
Po r  e jemp lo ,  l a  i nves t igac ión  sobre  te rap ia  de l  gen  se  es tá  
dando  con  en fe rmedades  ra ras  ta les  como la  inmunodef i c ienc ia  
combinada  seve ra  X - re lac ionada,  F ib ros is  Qu ís t i ca ,  en fe rmedad 
de  Gauche r  y  Hemof i l ia .   
 
Fác i lmente  o l v idadas  por  l os  méd icos ,  c ien t í f i cos  de  
inves t igac ión  y  po l í t i cos ,  so lo  las  e n fe rmedades  ra ras  que  han  
logrado  a t rae r  la  a tenc ión  púb l i ca  se  benef ic ian  de  una  po l í t i ca  
de  inves t igac ión  púb l ica  y  /  o  de  cober tu ra  méd ica .  Son 
pr inc ipa lmente  las  asoc iac iones  de  pac ien tes  las  que  han  
me jo rado  la  conc ienc ia  púb l i ca .  Y cuando  es to  fue po s ib le ,  se  
p rogresó  en  e l  t ra tam ien to  de  la  en fe rmedad .  Los  pac ien tes  y  las  
fami l ias  jun to  con  p ro fes iona les  de  la  sa lud  –  méd icos ,  
c ien t í f i cos  y  man tenedo res  de  la  sa lud  púb l i ca  –  es tán  
p roduc iendo con jun tamente  una  base  de  conoc im ien to .   
 
Después  de  la  ap a r ic ión  de  los  p r imeros  s ín tomas,  hay  una  
ba ta l la  in i c ia l  pa ra  e l  d iagnós t ico ,  que  puede  du ra r  años .  
Después  de l  d iagnóst ico  v iene  pa ra  los  pac ien tes  y  sus  fam i l ias  
la  l ucha  pa ra  ser  o ídos ,  in fo rmados  y  d i r i g idos  hac ia  cue rpos  
méd icos  compe ten tes ,  donde  ex is ten ,  y  pa ra  consegu i r  e l  
t ra tamien to  más adecuado en  la  ac tua l idad .  Después  de l  
d iagnóst ico ,  los  pac ien tes  y  sus  fami l ias  se  en f ren tan  con  
demas iada  f recuenc ia  con  e l  cu idado  soc ia l  y  de  sa lud .  
g ravemente  inadecuado .   
Pa ra  la  g ran  mayo r ía  de  en fe rmedades  ra ras ,  no  ex is te  p ro toco lo  
pa ra  las  buenas  p rác t i cas  c l ín icas .  Donde  ex is ten ,  la  comp lec ión  
de  la  d i f us ión  puede  no  se r  óp t ima:  no  todos  los  p ro fes iona les  
de  la  sa lud  púb l ica  es tán  s iempre  adecuadamente  p repa rados,  
no  todos  los  pa íses  eu ropeos  han  adop tad o  y  compar t ido  los  
p ro toco los .  Además ,  la  segmentac ión  de  las  espec ia l idades 
méd icas  es  una  ba r re ra  pa ra  e l  cu idado  comprens ivo  de  un  
pac ien te  que  su f re  una  en fe rmedad ra ra .   
Las  fami l ias  y  l os  t raba jado res  soc ia les  se  que jan  con  
f recuenc ia  de  la  ext rema  d i f i cu l tad  pa ra  da r  l os  pasos  
adm in is t ra t i vos  necesa r ios  reque r idos  pa ra  rec ib i r  l os  benef i c ios  
soc ia les .  Ex is ten  en t re  pa íses  –  e  i nc luso  en t re  reg iones  den t ro  
de  un  m ismo  pa í s  -  d ispar idades  y  a rb i t ra r iedades  de  g ran  
impor tanc ia  en  la  as ignac ión  de  ayuda f inanc ie ra ,  ayuda de  
ingresos  y  reembo lso  de  los  gas tos  méd icos .  No rma lmente  en  
Eu ropa ,  los  cos tes  causados  po r  e l  t ra tam ien to  son  a  menudo 
más  e levados que  los  de  las  o t ras  e n fe rmedades po r  la  ra reza  
de  la  en fe rmedad  y  e l  número  l im i tado  de  cen t ros  
espec ia l i zados.  En  la  mayo r ía  de  los  casos ,  una  pa r te  
s ign i f i ca t i va  de  es tos  gas tos  es  sopo r tada  exc lus ivamente  por  
l os  fami l ia res ,  gene rando  de  es te  modo  una  des igua ldad  
ad ic iona l  en t re  pac ien tes  r icos  de  en fe rmedades  ra ras  y  
pac ien tes  pob res  de  en fe rmedades  ra ras .  Los  cos tes  de  v ia jes  a  
cen t ros  espec ia l izados  son  e levados en  té rm inos  de  t iempo 
ausente  de l  t raba jo  y  cos te  f inanc ie ro .  Además,  l a  ans iedad  se  
amp l i f i ca  po rque  gene ra lme nte  so lo  e l  pad re  o  la  madre  puede 
v ia ja r  m ien t ras  que  e l  o t ro  cu ida  de  o t ros  n iños  o  t iene  que  
t raba ja r .   
 
 
Es tamb ién  impor tan te  sub raya r  que ,  en  una  fami l ia  en  la  que  un  
h i jo  t iene  una  en fe rmedad  ra ra ,  la  mayor ía  de  las  veces  uno  de  
los  pad res  -  genera lmente  la  madre  –  o  de ja  comp le tamente  de  
t raba ja r  po r  un  t raba jo  remunerado  fuera  de  casa  o  lo  reduce  
s ign i f i ca t i vamen te .  Como consecuenc ia ,  m ien t ras  que  los  gas tos  
aumen tan  d ramát i camente ,  los  ingresos  se  ven  reduc idos  
cons ide rab lemente .  En  e l  caso  de  un  pac ien te  adu l to  de  
en fe rmedad  ra ra  que  es tá  bas tan te  b ien  pa ra  pode r  t raba ja r ,  l as  
ho ras  de  t raba jo  deben se r  adaptadas para  pe rm i t i r le  las  v i s i tas  
méd icas  y  e l  cu idado  ap rop iado .   
En té rm inos  de  log ís t ica ,  queda  mucho  po r  hacer  para  asegu ra r  
i gua ldad  rea l  en t re  c iudadanos  d iscapac i tados  y  c iudadanos 
sanos .  Es tá  comple tamen te  asum ido  que  la  de f ic ienc ia  conduce  
a  la  m inusva l ía  s i  e l  med io  ambien te  y  l as  regu lac iones  no  
toman  en  cons iderac ión  las  neces idades  espec ia les  de  la  gen te  
con  de f ic ienc ia  pa ra  pa r t i c i par  en  la  soc iedad.  La  de f i c ienc ia  es  
una  pa r te  de  nues t ro  se r .  La  m inusva l ía  v iene  de l  ex te r io r  por  
f ac to res  de  incapac i tac ión .  Para  a lgunas en fe rmedades  ra ras ,  
ta les  como la  f ieb re  med i te r ránea  fami l ia r ,  e l  s índ rome  de  X 
f rág i l  y  f ib ros is  c ís t ica ,  ex i s te n  en  c ie r tos  pa íses  p ro toco los  de  
t ra tamien to  y  p rogramas  méd icos ,  soc ia les  y  educac iona les  
de f in idos ,  lo  m ismo  que  p rogramas  de  exp lo rac ión  más  o  menos 
b ien  d i r i g idos .   
Cuando  ex is ten  métodos  de  exp lo rac ión  de  fase  p rena ta l  y  
as in tomát ica  pa ra  en fe rmedade s ra ras  que  permi ten  una  
cobe r tu ra  méd ica  e fec t i va  y  p ron ta ,  es tos  debe r ían  ap l ica rse  
po rque  pueden me jo ra r  s ign i f i ca t i vamente  la  ca l idad  y  du rac ión  
de  la  v ida .  Debe r ían  in t roduc i rse  o t ros  p rogramas  de  exp lo rac ión  
como pa r te  de  po l í t i cas  de  Sa lud  Púb l i ca  t an  p ron to  como 
ex is tan  p ruebas  senc i l l as ,  f iab les  y  t ra tam ien tos  e fec t i vos .  E l  
p rogreso  cua l i t a t ivo  y  cuan t i ta t i vo  en  e l  p ronós t i co  y  t ra tam ien to  
c l ín i co  es tán  p lan teando  nuevas  cues t iones  de  sa lud  púb l ica  
sob re  po l í t i cas  en  exp lo rac ión  gene ra l i zada  y  d i r i g ida  para  
a lgunas en fe rmedades.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 
6.  OBJETIVOS 
 
6 .1      OBJETIVOS GENERALES  
 
Ana l i za r  e l  es tado  ac tua l  de  las  en fe rmedades  hué r fanas  en  
Co lombia  y  los  e fec tos  que  tend r ía  la  aprobac ión  de  los  
p royec tos  de  Ley  pa ra  que  es te  den t ro  de l  POS con  todas  las  
cond ic iones  de  jus t i c ia  pa ra  las  EPS,  IPS,  mos t rando  los  
benef i c ios  de  es te  impacto  en  nues t ra  pob lac ión .  
 
6 .2  ONJETIVOS ESPECIF ICOS  
 
D i fund i r  y  d i scu t i r  sob re  e l  es tado  ac tua l  de  las  en fe rmedades 
hué r fanas  en  Co lomb ia .  
 
Ayuda r  a  conocer  los  d i f e ren tes  p royec tos  de  ley  a l  respecto  
pa ra  fomenta r  su  desa r ro l lo .  
 
Generar  espac ios  por  i n te rmed io  de  es te  ensayo  que  pe rmi tan  a  
la  comun idad  conoce r  es tas  pa to log ias  que  aque jan  nues t ro  
pa ís ,  pa ra  que  tengan  conc ienc ia  sob re  sus  de rechos  en  e l  
SGSS en  Co lomb ia .  
 
Fomenta r  la  par t i c ipac ión  de  todos  los  sec to res  d i f e ren tes  a  
sa lud  pa ra  apoyar  y  da r  a  conoce r  es te  p royec to  s iendo  que  es  
una  rea l idad  que  a fec ta  f inanc ie ramente  e l  te r r i to r io  co lombiano  
y  no  es ta r  a jena  a  e l la .  
 
 7.  PRESUPUESTO .  
 
Las  pe rsonas  con  en fe rmedades  hué r fanas  que  requ ie ran  con  
neces idad  d iagnóst icos ,  t ra tam ien tos ,  med icamentos ,  
p roced im ien tos  y  cua lqu ie r  o t ra  p res tac ión  en  sa lud  no  inc lu ida  
en  los  P lanes Ob l iga to r ios  de  Sa lud  que  no  tengan capac idad  de  
pago ,  serán  f inanc iados  en  e l  Rég im en  Subs id iado  con  ca rgo  a  
los  recu rsos  seña lados  en  la  Ley  715  de  2001  y  las  demás 
no rmas  que  f inanc ien  la  a tenc ión  de  la  pob lac ión  pob re  no  
asegu rada  y  de  los  a f i l iados  a l  Rég imen  Subs id iado  en  lo  no  
cub ie r to  con  subs id ios  a  la  demanda .  S i  las  fuen tes  an t e r io res  
no  son  su f ic ien tes ,  se  podrá  d i spone r  de  manera  excepc iona l  de  
los  recu rsos  exceden tes  de  la  subcuen ta  de  Eventos  
Catas t ró f icos  y  Acc iden tes  de  T ráns i to  (ECAT)  de l  Fosyga .   
 
En  e l  Rég imen Cont r ibu t i vo ,  las  p res tac iones  en  sa lud  no  
inc lu idas  en  e l  P lan  Ob l iga to r io  se rán  f inanc iadas  con  ca rgo  a  
los  recu rsos  de  la  Subcuenta  de  Compensac ión  de l  Fondo  de  
So l ida r idad  y  Garan t ía ,  Fosyga,  que  no  a fec ten  los  des t inados  a l  
asegu ramien to  ob l iga to r io  en  sa lud .  
 
Pa ra  e fec tos  de l  p resen te  a r t ícu lo ,  se  facu l ta  a l  Gob ie rno  
Nac iona l  para  es tab lece r  un  rég imen  espec ia l  de  cond ic iones  y  
ta r i f as  máx imas  a l  cua l  debe rá  su je ta rse  e l  reconoc im ien to  y  
pago  de  los  cos tos  de  la  a tenc ión  de  d ichas  en fe rmedades.  
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9.  CONCLUSIONES 
 
 
 E l  pac ien te  de  una  en fe rmedad  ra ra  es  e l  hué r fano  de  los  
s i s temas de  sa lud ,  a  menudo  s in  d iagnos is ,  s in  t ra tam ien to ,  s in  
i nves t igac ión :  po r  cons igu ien te  s in  razón  pa ra  la  espe ranza .   
 
Hay a lgo  ú t i l  que  se  puede  hacer  i nc luso  con  los  ex is ten tes ,  
l im i tados  pe ro  en  aumento ,  conoc im ien tos  y  med ios :  con  la  
ayuda  de  p rogramas  de  re -educac ión  y  rehab i l i tac ión ,   los  
p rogresos  rea l i zados  en  los  campos  de  la  f i s io te rap ia ,  nu t r i c ión  
y  d ie té t i ca ,  ge s t ión  de l  do lo r ,  ps ico log ía ,  mecan ismos  méd icos ,  
te rap ias  avanzadas,  p rác t i cas  de  in te rcamb io  de  in fo rmac ión ,  los  
s i s temas de  sa lud  púb l ica  nac iona les  pod r ían  logra r  mucho más 
pa ra  me jo ra r  la  ca l idad  de  v ida  y  la  espe ranza  de  v ida  de  los  
pac ien tes  de  en fer medades ra ras .   
 
Los  Cent ros  de  Refe renc ia  pod r ían  se r  o  espec í f i cos  de  
en fe rmedad o  espec ia l i zados  po r  g rupo  de  en fe rmedades  ra ras .  
Las  redes  ex is ten tes  y  en  desa r ro l lo  de  p ro fes iona les  de  la  
sa lud  demues t ran  que  ya  ex is ten  a lgunas  p rác t i cas  me jo res ,  aun  
cuando  son  l im i tadas  y  t ienen  que  ser  compar t idas  y  d i f und idas .  
Todavía  queda  un  es fuerzo  mayor  pa ra  fomenta r  y  es t imu la r  la  
i nves t igac ión  y  aumentar  e l  conoc im ien to  ex is ten te ,  que  es tá  
le jos  de  se r  su f ic ien te ,  pa ra  hace r  f ren te  a  los  re tos  de  las  
en fe rmedades  ra ras .   
 
Los  co lomb ianos deben  so l ida r i za rse  con  los  pac ien tes  y  sus  
fami l ias  puesto  que  la  ca l idad  de  v ida  es  comple ja  a l  
p resen ta rse  la   pé rd ida  to ta l  o  pa rc ia l  de  au tonomía  pa ra  la  
pe rsona que  padecen de  es tas  en fermedades  
As í  m ismo ,  cabe  menc iona r  que  en  muchas  ocas iones  son  
en fe rmedades  do lo rosas  y   con  una  enorme  ca rga  ps icosoc ia l .  
Es ta  s i tuac ión  se  acen túa  en  casos  donde  aún  no  ex is ten  
t ra tamien tos  pa ra  t ra ta r las  y  o  no  se  cuenta  con  los  avances 
c ien t í f i cos  en  es ta  ma te r ia .  
Ex is ten  va r ios  desa f íos  en  es te  p lano  de  la  sa lud .   Pa ra  los  
pac ien tes  es  encon t ra r  apoyo  in tegra l  reque r ido  para  e l los  y  sus  
fami l ias  de  manera  opo r tuna ,  de  o t ra  pa r te   se  hace  necesar io   
me jo ra r   los  mecan ismos de  in fo rmac ión  que  fac i l i ten  e l  
d iagnóst ico  que  a  veces  los  l l eva  a  reco r re r  l a rgos  caminos  po r  
d i ve rsas  espec ia l idades  de  la  sa lud  an tes  de  conocer  e l  nombre  
de  su  en fe rmedad  y  e l  respec t i vo  t ra tamien to ,  en  e l  caso  que  
ex is ta .  
 
Las  ene fe rmedades  hue r fnas  ex is ten tes  se r ia  una  c i f ra  muy 
d i f í c i l  de  p rec isar ,  a   n i ve l  mund ia l  se  hab la  de  más  de  5 .000  
pa to log ías  de  es ta  c lase .  En  Co lomb ia  hay pac ien tes  
d iagnost icados  con  es tas  en fe rmedades  y  podemos menc iona r ,  
s in  se r  exhaus t i vos  a lgunas  de  e l las :  Esc le ros is  La te ra l  
Am io t ró f i ca ,  F ib ros is  Qus í t ica ,  Ep idemios l is is  Bu l losa  conoc ida  
como Niños  con  p ie l  de  c r is ta l ,  En fe rmedad  de  Pompe  y 
S indo rme  de  K l ippe l  t renaunay de  los  cua les  en  Co lomb ia  suman 
a l rededo r  de  70  n iños  la  mayo r ía  no  en  t ra tamien to  y   
En fe rmedad de  Gauche r ,  en t re  muchas o t ras .  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
10 .  B IBL IOGRAFIA  
 
An thony S .  Fauc i ,  Eugene  Braunwa ld ,  Denn is  L .  Kaspe r ,  S tephen 
L .  Hause r ,  Dan L .  Longo,  J .  La r ry  Jameson,  and  Joseph 
Losca lzo ,  Eds .  HARRISON PRINCIPIOS DE MEDICINA INTERNA.  
EDITORIAL  MC GRAY HILL ,  17  EDICION. 2011  
 
T .W .  SADLER.  EMBRIOLOGIA MEDICA DE LAGHMAN,  
EDITORIAL  PANAMERICANA,  8  EDICION. 2009  
 
B lanco  A. ,  Gustavo  B lanco ,  Qu ímica  b io lóg ica  .  Ed i to r ia l  MC 
GRAY HILL .  Ed ic ión   9°  Renovada y  Ac tua l i zada  ,  2011 .  
 
DEVL IN,  B IOQUIMICA DE DEVL IN,   -  Ed i to r ia l  REVERTE -
Ed ic ión  8 ,  2008  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 11. ANEXOS 
 
FOTOGRAFIAS 
 
 
 
 
Figura 8. Fleboangiomatosis miembro inferior y pelvis. Pseudohipertrofia. Displasia venosa en 
los tres segmentos con lesión cutánea. 
 
 
 
Figura 6. Fleboangiomatosis miembro superior y tórax. Pseudohipertrofia disarmónica. 
Displasia multifocal tumoral con compromiso cutáneo. 
 
  
 
 
 
 
 
Figura 10. 8. Síndrome de Klippel-Trénaunay-Servelle. Hipertrofia disarmónica de miembro 
inferior derecho. Hemangiomatosis. Macropodia 
 
 
 
